
The Inversion question:
What's wrong with the Zonotrichia albicollis genome?

Белогорлый воробей, Zonotrichia albicollis — один из наиболее изученных видов птиц в Северной 
Америке. У этого вида существуют две морфы — тёмная и белая, различия между которыми 
влияют на окраску и поведенческие стратегии, включая выбор партнёра. Известно, что 
возникновение диморфизма обусловлено наличием инвертированного участка на второй 
хромосоме. Особи тёмной морфы не имеют хромосомы с инверсией, тогда как особи белой 
имеют как минимум одну инвертированную хромосому.

The White-throated Sparrow (Zonotrichia albicollis) is one of the best studied bird species in North 
America, attracting the attention of researchers due to its unique plumage color polymorphism. This 
species has two morphs, tan  and white, the differences between which affect not only appearance but 
also behavioral strategies, including mate choice. The genetic basis for this dimorphism is most likely 
associated with an inverted region of the second chromosome. 

Тёмная морфа
1. Полосы на темени 

коричневато-пепельные и 
смешанные каштаново-
черные, вместо белых и 
черных [1];

2. Пятно на горле менее резко 
очерчено [1];

3. Очень острая, темная 
нижняя кайма горла [2];

4. На изгибе крыла перья 
становятся более тусклыми, 
чем у белой морфы [1].

Tan  morph
1. Crown stripes are ash-brown and 

mixed chestnut-black, instead of 
white and black [1];

2. Throat patch less sharply defined 
[1];

3. Very sharp, dark lower border of 
throat [2];

4. Wing bend feathers become duller 
than in white morph [1].
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Conclusions

Fig. 9. Phylogenetic 
comparison of the 
haplotype of Zonotrichia 
albicollis with related 
species. We see a 
discrepancy between the 
inverted chromosome of 
our species and related 
ones.

Fig. 1 Different morphs and ages 
of the White-throated Sparrow.

Fig. 2 Dark morph individual (our): 
brown crown stripes, sharp lower 
border of throat, dull wing bend 
feathers. Credit Jean Nicolas Audet.
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Примечательно, что в новом геноме Zonotrichia albicollis, предположительно полученном для 
белой морфы, есть инверсия на второй хромосоме, однако гены, традиционно ассоциированные 
с ней, находятся на третьей. Мы решили разобраться, является ли данное несоответствие 
артефактом сборки генома, результатом хромосомной перестройки или же свидетельствует 
о ранее неизвестном механизме генетической регуляции морфы? 

However, a newly assembled genome of a presumably white morph of the White-throated Sparrow 
showed that the genes traditionally associated with the second chromosome do not correspond to the 
expected sequence. Instead, they mapped to the third chromosome, which raised a number of questions: 
is this discrepancy an artifact of genome assembly, the result of a chromosomal rearrangement, or does it 
indicate a previously unknown mechanism of genetic regulation of the morph? 

Fig. 4  WTSP-SWSv1 scaffolds aligned to the first 11 chromosomes 
of bZonAlb1.hap1 (identity > 0.6). The third chromosome in the new 
assembly is covered with lower identity, while the metric value drops 
sharply at the traditionally assumed location of the inversion
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Chrom ID
Break 
coordinate

hap1 NC_133821.1 11,251,353

hap2 CM106193.1 11,360,810

Alignment of reads to hap1

Alignment of reads to hap2

Fig. 3 Analysis of inversion of second chromosomes of bZonAlb1.hap1 
and bZonAlb1.hap2.

To determine the coverage of questionable points for each 
chromosome: 

1. The coordinates of each chromosome at the inversion point 
were determined; 

2. A region of +/- 2 Kb around each point was taken; 
3. The original HiFi reads were aligned to each region.

To identify the location of the inversion, we looked for 
WTSP-SWSv1 scaffolds that would fit into two remote 
regions of the new assembly. To our surprise, we found 
four such scaffolds at once, which suggested a large 
repeat, which we found:

Fig. 5. WTSP-SWSv1 scaffolds double 
mapped to NC_133821.1 

Fig. 6 A putative inversion that occurred between 
repeats located at different ends of the chromosome 
(nucleotides are added for ease of perception). 

Fig. 7 141 Kb nucleotide repeats locate at 
the ends of the NC_133821.1, where the 
gene HACE1 and its copy are located. 

Fig. 8 HACE1 encodes the 
HECT and ankyrin 
repeat-containing E3 ubiquitin 
ligase 1 (8H8X). Ankyrin 
repeats facilitate cell signaling, 
while the HECT domain 
enables ubiquitin transfer, 
crucial for protein degradation. 
The repeats likely regulate 
substrate recognition or 
protein interactions.[5]

Хотя Белогорлый воробей, Zonotrichia albicollis — один из наиболее 
изученных видов птиц в Северной Америке, у этого вида всё ещё 
есть чем нас удивить. Мы, например, узнали, что:

1. Инвертированная в новой сборке вторая хромосома 
(NC_133820.1/CM106192.1) частично поддерживается ридами, 
хотя и не является обуславливающей морфу инверсией;

2. Традиционная вторая хромосома (NC_133821.1/CM106193.1) 
претерпела инверсию по месту крупного повтора, в котором 
располагается ген HECT 

Although the White-throated Sparrow, Zonotrichia albicollis, is one of the 
most studied bird species in North America, this species still has some 
surprises to offer. For example, we learned that:

1. The inverted second chromosome in the new assembly 
(NC_133820.1/CM106192.1) is partially supported by reads, although it 
is not a morph-causing inversion;

2. The traditional second chromosome (NC_133821.1/CM106193.1) has 
undergone an inversion at the site of a large repeat in which the HECT 
gene is located


